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DM1 患者由来 iPS 細胞の活用を考え、継代培養時のリピート数変化と神経・心
筋・骨格筋といった罹患組織への分化誘導時のリピート数変化の解析を進めま







能な small pool PCR 法を選択しました。その結果、維持継代前後では有意に平























筋強直性ジストロフィー1 型(DM1)は、DMPK 遺伝子中の異常伸長した CTG
繰り返し配列(CTGリピート)から転写された mRNA が病因と考えられている。
CTG リピートの不安定性を研究するため、DM1 患者由来 iPS 細胞の活用を考
え、継代培養時及び神経・心筋・骨格筋といった罹患組織への分化誘導時のリ
ピート数変化の解析を進めた。まず用いた DM1 患者由来 iPS 細胞が、患者の
病態を反映しているかどうかを検証するため、分化誘導した神経・心筋・骨格
筋細胞において DM1 で特有にみられるスプライシング異常を検出した。次に





いてクロマチン構造を調べた。その結果、患者 iPS 心筋では健常 iPS 心筋と比
較してクロマチン構造が閉じている部位が多く、CTCF 結合領域を含む DMPK
領域とSIX5及びSIX5のプロモーター領域において有意にクロマチン構造が閉
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